
Introducción:

La enfermedad granulomatosa crónica es una
inmunodeficiencia monogénica por alteraciones en CYBB,
la mayor parte de las cuales son cambios puntuales,
aunque también se ha reportado un pequeño número de
pacientes con síndrome de deleción contiguo, que puede
afectar un número variable de genes. Aquí se describe un
paciente con una deleción de alrededor de 1.8 Mbp.

Presentación del caso:

Paciente masculino de 8 años con antecedente de BCGitis
a los dos meses de nacimiento, asociada a vacunación, y
con neumonías de repetición. Se encuentra aspergilosis
pulmonar invasiva, y se inicia tratamiento con antifímicos y
antifúngicos, con evolución adecuada. Se realizó NBT sin
respuesta adecuada. Se realiza secuenciación del exoma,
hallándose una deleción en el cromosoma X con pérdida de
alrededor de 30 genes, incluyendo CYBB y XK, lo que
corresponde a enfermedad granulomatosa crónica con
síndrome de McLeod, aunque los síntomas neurológicos de
este último síndrome aparecen a partir de la tercera década
de vida. El extremo 5’ de la ruptura no pudo determinarse
con precisión, pero involucra la pérdida parcial de CFAP47,
gen asociado con azoospermia. El conjunto de genes
afectados por esta deleción difiere del pequeño número de
casos reportados. El paciente ha continuado con
neumonías de repetición, abscesos perianales y adenitis.
Actualmente tiene manejo profiláctico con antibióticos y
antifúngicos, y está en espera de recibir trasplante de
células hematopoyéticas progenitoras.

Discusión:

El diagnóstico molecular en este paciente permitió
identificar el riesgo a transfusiones, y asegurar una
adecuada vigilancia neurológica posterior a la segunda
década de vida ya que el síndrome de McLeod se
caracteriza por la ausencia de antígeno Kx en eritrocitos,
manifestándose como anemia hemolítica posterior a la
transfusión de glóbulos rojos, y deterioro neurológico con
síntomas similares a la enfermedad de Huntington.

Tabla 1: Citometria de flujo al ingreso.
Tabla 2: Biometria hemática al ingreso.
Tabla 3: Inmunoglobulinas séricas al ingreso.
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